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〔目的〕 


























すべての exonについて direct sequence法で変異を検索した。検出された変異は、
American College of Medical Genetics and Genomicsのガイドラインを参考に、日本人
の SNP databaseで 1%未満であり、複数の in silicoのアルゴリズムにおいて傷害性が予
測されるもの、あるいは過去に心筋症での報告があるものを有意とした。 














と、心予後不良に陥るオッズ比が 7.18と高かった（95% confident interval: 1.86-27.7）。
変異が低頻度の遺伝子（TPM1、ACTC1、TNNC1）における変異をもつ患者のオッズ比
は 81.2と高く、信頼区間は広いものの（3.13-2106）、心予後不良の傾向が示唆された。二
重変異を持つ 3人はすべて心移植適応者であったため、オッズ比の算出は出来なかった。 
〔総括〕サルコメア遺伝子変異を有する LVNC 患者の予後は、変異のない者と比べ有意に
不良であった。二重変異、低頻度遺伝子における単変異では特に予後の悪い傾向があり、こ
れは今後より多くの患者を検討することで、より明らかになると思われる。LVNC 患者の
サルコメア遺伝子の解析を行うことは、予後予測および適切な治療介入の一助となる可能
性があり、有用であると考えられる。 
